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Олігосахариди – клас полімерних вуглеводів, які входять до складу глікозидної частини мо-
лекул глікопротеїнів та гліколіпідів. Порушення функції лізосомальних гідролаз за лізосомних 
хвороб накопичення (ЛХН) призводить до часткової або повної відсутності деградації певних 
глікопротеїнів та гліколіпідів і, як наслідок, до накопичення в лізосомах клітин характерних нероз-
щеплених олігосахаридних ланцюгів та підвищення їх екскреції із сечею. Метою нашої роботи був 
аналіз результатів тонкошарової хроматографії (ТШХ) олігосахаридів сечі у здорових осіб різних 
вікових груп та в пацієнтів із ЛХН для розробки практичних рекомендацій щодо диференціації нор-
ми і патології в ході  селективного біохімічного скринінгу ЛХН. Одержані результати показали, 
що в більшості здорових осіб на пластинах ТШХ відмічалась незначна екскреція олігосахаридів із 
Rlac > 0,15, що можна характеризувати як фізіологічну олігосахаридурію, яка обумовлена особливо-
стями харчового раціону дітей різного віку та метаболізму в лізосомах. Тому під час інтерпретації 
зразків сечі пацієнтів з підозрою на наявність ЛХН діагностично значимими на ТШХ-пластинах є 
наявність груп олігосахаридів, які не зустрічаються в зразках здорових осіб, а також всі фракції зі 
значенням Rlac < 0,15. 

К л ю ч о в і  с л о в а: олігосахариди, ТШХ, олігосахаридурія, лізосомні хвороби накопичення.

Олігосахариди – це клас вуглеводів із 
низькою молекулярною масою, молекули 
яких містять від 3 до 10 моносахаридних 

залишків, з'єднаних між собою глікозидними 
зв'язками [1]. Олігосахариди входять до складу 
глікозидної частини молекул глікопротеїнів та 
гліколіпідів і діляться на ди-, три-, тетрасахари-
ди і т.д. залежно від кількості моносахаридних 
залишків.

Деградація глікопротеїнів та гліколіпідів 
відбувається переважно в лізосомах за участю 
лізосомальних гідролаз, таких як нейрамінідаза, 
α-фукозидаза, α- і β-манозидаза, β-галактозидаза, 
α- і β-глюкозидаза, N-ацетилгексозамінідаза 
тощо [2, 3]. Дефіцит активності певних 
лізосомальних гідролаз, який виникає внаслідок 
генетичного дефекту, що порушує структуру або 
процесинг цих ензимів, призводить до часткової 
або повної відсутності деградації певних 
глікопротеїнів або гліколіпідів і, як наслідок, на-

копичення в лізосомах клітин характерних не-
розщеплених субстратів [4]. Велика група спад-
кових захворювань, які виникають внаслідок 
таких метаболічних порушень, отримала назву 
лізосомні хвороби накопичення (ЛХН). 

ЛХН – група спадкових метаболічних за-
хворювань, яка налічує близько 60 нозологічних 
форм залежно від первинного біохімічного де-
фекту [4]. Сумарна частота, з якою зустрічаються 
ЛХН, становить 1 : 7 000 новонароджених, але 
індивідуальна частота більшості захворювань 
з цієї групи становить менше ніж 1 : 100 000 
[4]. Така рідкісність, а також значна генетична 
гетерогенність та клінічний поліморфізм ЛХН 
обумовлюють необхідність використання двох
етапного підходу до біохімічної діагностики 
цих захворювань: скринінгового етапу, який 
дозволяє відокремити невелику групу осіб з 
високою ймовірністю ЛХН серед великої гру-
пи осіб з підозрою на наявність цієї патології; 
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та етапу підтверджувальної діагностики, який 
забезпечує нозологічну діагностику ЛХН 
шляхом виявлення первинного біохімічного 
дефекту, тобто дефіциту активності певної 
лізосомальної гідролази. Біохімічний скринінг в 
ході діагностики спадкових метаболічних захво-
рювань проводиться серед великої кількості осіб, 
тому з цією метою використовують нескладні, 
часто якісні методи аналізу, що не потребують 
значних витрат на їх проведення. Одним із та-
ких методів аналізу речовин є тонкошарова 
хроматографія (ТШХ). 

ТШХ олігосахаридів на силікагелі впер-
ше було використано в 1972 році для первин-
ного селективного скринінгу пацієнтів з ЛХН 
[5]. Патологічний процес накопичення нероз-
щеплених глікопротеїнів або гліколіпідів у 
лізосомах, обумовлений дефіцитом відповідних 
лізосомальних гідролаз у хворих із ЛХН 
призводить до утворення великої кількості 
олігосахаридних молекул та підвищення їх 
екскреції із сечею. Таким чином, виявлення в 
сечі гіперекскреції олігосахаридів різної довжи-
ни може свідчити про наявність у пацієнта ЛХН. 

Слід зазначити, що ефективність вико-
ристання певного методу діагностики напря-
му залежить від його специфічності, тобто від 
можливості з високою вірогідністю розмежу-
вати норму і патологію [6]. Саме таке розме-
жування за проведення ТШХ олігосахаридів 
часто дуже ускладнене. Відомо, що незначна 
кількість вуглеводів та олігосахаридів присутні 
в сечі здорової людини [3], включаючи глюко-
тетрасахариди, що утворюються в разі руй-
нування глікогену [7] і три-, пентасахариди, 
наявність яких залежить від системи групи 
крові АВО, гормонального статусу і дієти [8]. 
Збільшення кількості олігосахаридів у сечі 
спостерігається у вагітних жінок [9], у ново-
народжених немовлят, які харчуються груд-
ним молоком та в недоношених немовлят [10]. 
Таким чином, використання методу ТШХ 
олігосахаридів сечі для селективного скринінгу 
ЛХН буде мати високу ефективність лише в разі 
здатності диференціювати специфічні зміни, 
характерні для фізіологічної олігосахаридурії 
та ЛХН. Це дозволить знизити ймовірність 
хибнопозитивної або хибнонегативної 
діагностики відповідної патології за селектив-
ного скринінгу і, як наслідок, раціональніше ви-
користовувати складні, високовартісні методи 
підтверджувальної діагностики ЛХН.

Метою нашої роботи був аналіз результатів 
ТШХ олігосахаридів сечі у здорових осіб 
різних вікових груп та в пацієнтів із ЛХН для 
розробки практичних рекомендацій щодо 
диференціації норми і патології в ході селектив-
ного біохімічного скринінгу ЛХН.

Матеріали і методи

Матеріалом для дослідження була добова 
сеча здорових дітей віком до 1 року (20  осіб), 
від 1 до 5 років (20 осіб) та дітей віком старше 
за 5 років (20 осіб), а також пацієнтів (1867 осіб) 
із різних регіонів України, які звернулися за 
консультацією в Медико-генетичний центр 
(МГЦ) і Центр метаболічних захворювань 
(ЦМЗ) НДСЛ «ОХМАТДИТ» МОЗ України з 
підозрою на наявність спадкових хвороб обміну 
речовин. 

Для дослідження використовували зраз-
ки добової сечі. ТШХ олігосахаридів проводи-
ли на пластинах довжиною 20 см із покриттям 
Silica gel 60 на алюмінієвій підкладці (Merck, 
Німмечина). Перед використанням пластини 
прогрівали на нагрівальному пристрої УСП-
1М при 100 ºC протягом 15 хв. Зразки нативної 
сечі центрифугували при 2000 g протягом 10 хв, 
після чого супернатант використовували для 
нанесення на ТШХ-пластину та для визначен-
ня рівня креатиніну. Рівень креатиніну в сечі 
визначали за кінетичним методом Яффе із луж-
ним пікратом на автоматичному біохімічному 
аналізаторі Cobas integra 700 (Roche Diagnostics, 
Німеччина) і використовували для розрахунку 
загального об’єму зразка, що наносився на ТШХ-
пластину. Зразки на ТШХ-пластини наносили за 
допомогою капіляра в кількості, еквівалентній 
20 мкг/л креатиніну (приблизно 10–20 мкл), тон-
кою смужкою довжиною 10 мм, підігріваючи 
в цей час пластину на нагрівальному пристрої 
УСП-1М до температури 40 °C [2]. Для прове-
дення ТШХ використовували скляну камеру 
висотою 20 см. Система розчинників для про-
ведення аналізу складалась з льодяної оцтової 
кислоти, бутанолу та деіонізованої води в 
співвідношенні 2 : 1 : 1 відповідно [11]. Як стан-
дарт використовували 10%-й розчин лактози, 
нанесений в кількості 10 мкл. ТШХ-пластини 
виймали з камери, коли відстань від верхньо-
го краю пластини до краю фронту розчинника 
становила 0,5–1,0 см. Пластини висушували при 
кімнатній температурі у витяжній шафі. Для до-

експериментальні роботи
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сягнення вищого ступеня розділення фракцій, 
прогонку проводили двічі. Для візуалізації 
фракцій олігосахаридів використовували орци-
новий реагент (50 мг орцину, 9,5 мл етилового 
спирту, 0,5 мл 98%-ої сірчаної кислот), який на-
носили методом поливання ТШХ-пластин із по-
дальшим прогріванням пластини при 100 ºС до 
появи забарвлення [11]. 

Швидкість руху речовини під час проведен-
ня ТШХ залежить від виду розчинника, сорбен-
ту та техніки експерименту. Для інтерпретації 
результатів ТШХ олігосахаридів у сечі вико-
ристовували значення відносного коефіцієнта 
рухливості з лактозою як референтної речови-
ни (Rlac), а для оцінки якості проведення ТШХ 
використовували розрахунок абсолютного 
коефіцієнта рухливості референтної речовини 
(Rf) [12]:

, ,

де А – відстань, яку пройшла речовина, що 
визначається; Б – відстань, яку пройшла рефе-
рентна речовина (лактоза); В – відстань, яку 
пройшов фронт розчинника.

Аналізуючи результати, не враховували 
зразки, в яких значення Rf лактози станови-
ло менше 0,28, тому що за таких умов немож-
ливо візуалізувати та вірно ідентифікувати всі 
фракції олігосахаридів.

Результати та обговорення

Олігосахариди, які накопичуються в сечі у 
пацієнтів із ЛХН, характеризуються наявністю 
3–8 сахаридних залишків у своїй структурі [1]. 
Таким чином, фракції олігосахаридів, які мають 
діагностичне для ЛХН значення, характери-
зуються значенням Rlac  <  1 і на ТШХ-пластині 
розміщуються між стартом і фракцією лактози. 
В існуючій на сьогодні методичній літературі 
основним критерієм виключення патологічної 
олігосахаридурії вважається відсутність на 
ТШХ-пластині фракцій олігосахаридів із Rlac < 1 
[13, 14]. Але на практиці повна відсутність та-
ких фракцій зустрічається дуже рідко, особли-
во в дітей раннього віку. Це значно ускладнює 
інтерпретацію результатів ТШХ олігосахаридів 
сечі і призводить до збільшення кількості хибно-
позитивних результатів біохімічного скринінгу 
на ЛХН. Тому нами було проведено оцінку 
фізіологічної олігосахаридурії, характерної для 

здорових осіб різних вікових груп, з метою роз-
робки об’єктивних критеріїв її визначення. 

Також було проаналізовано екскрецію 
олігосахаридів із сечею в трьох групах дітей: 
І  група – діти раннього віку до одного року 
(20  осіб); ІІ група – діти від 1-го року до 5 
років (20 осіб); ІІІ група – особи старше 5 років 
(20 осіб).

Під час виділення саме цих вікових груп 
брали до уваги, що основною причиною ви-
никнення фізіологічної олігосахаридурії в лю-
дини є високий вміст у продуктах харчування 
олігосахаридів, які не перетравлюються в шлун-
ково-кишковому тракті [15]. Зважаючи на те, що 
основним джерелом потрапляння в організм цієї 
групи олігосахаридів є молочна їжа, віковий 
розподіл досліджених нами осіб базувався на 
особливостях харчування, а саме враховувалась 
частка молочної складової в добовому раціоні 
осіб різних вікових груп. Діти до року переваж-
но знаходяться на грудному вигодовуванні, а, як 
відомо, грудне молоко жінки містить найвищу 
кількість олігосахаридів [10], що може сприя-
ти підвищенню екскреції їх із сечею. У дітей 
віком 1-5 років частка молочних продуктів в до-
бовому раціоні ще є досить значною, але вони 
представлені переважно виробами з коров’ячого 
молока, в якому вміст олігосахаридів менше 
[16]. У старших дітей (після 5 років) і в дорос-
лих частка молочних продуктів в добовому 
раціоні зменшується [17], а, отже, екзогенне 
олігосахаридне навантаження на організм теж 
зменшується.

Одержані результати дослідження 
екскреції олігосахаридів із сечею здорових осіб 
показали, що у переважній більшості дітей 
І групи (у 18 із 20) спостерігалась наявність 
характерних фракцій олігосахаридів в сечі 
(рис. 1). Спектр олігосахаридів (табл. 1), що 
візуалізувався на ТШХ-пластині в дітей пер-
шого року життя, був однотипним і характе-
ризувався наявністю великої кількості фракцій, 
різних за рухливістю [2, 3]. Однотипність спек-
тра фракцій олігосахаридів у дітей І групи 
дозволяє говорити про специфічну фізіологічну 
олігосахаридурію дітей раннього віку, яка обу
мовлена фізіологічними особливостями цих 
дітей і характеризується великою кількістю 
різних за рухливістю фракцій приблизно 
однакової інтенсивності.

За дослідження сечі більшості дітей ІІ гру-
пи (15 із 20) та ІІІ групи (12 із 20) спостерігалась 
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незначна олігосахаридурія, і лише в деяких осіб 
фракцій олігосахаридів не було виявлено взагалі 
(рис. 2).

Аналізуючи спектри олігосахаридів, 
характерні для здорових осіб ІІ та ІІІ вікових 
груп нами було відмічено наявність фракцій з 
показниками Rlac, що відповідають трьом гру-
пам олігосахаридів – легких (Rlac = 0,87–0,91), 
середніх (Rlac = 0,34–0,63) та важких (Rlac = 0,15–
0,28) (табл. 1) [2, 3].

На відміну від спектра, характерного для 
дітей раннього віку, в здорових осіб ІІ та ІІІ груп 
фракції олігосахаридів були нечіткі, іноді 

неоформлені в компактну пляму, але мали при-
близно однакову інтенсивність. Таким чином, 
однотипність спектра олігосахаридів у дітей 
віком від 1 до 5 років та в дітей віком старше за 5 
років і відсутність різниці в значенні Rlac фракцій, 
що в них виявляються, обумовлює однаковий 
підхід до оцінки фізіологічної олігосахаридурії 
в осіб цих вікових груп.

Спираючись на результати ТШХ 
олігосахаридів, одержані в зразках здоро-
вих осіб, нами було проаналізовано спектри 
олігосахаридів сечі пацієнтів із підозрою на 
наявність ЛХН. За період 2004–2013 років у 
лабораторії медичної генетики НДСЛ «ОХМАТ-
ДИТ» методом ТШХ олігосахаридів сечі було об-
стежено 1867 пацієнтів із підозрою на наявність 
ЛХН. У 87 з них було виявлено патологічні 
фракції олігосахаридів, які не зустрічались у 
здорових осіб відповідної вікової групи. Де-
тально проаналізувавши дані клінічного об-
стеження, цим пацієнтам було проведено 
ензимодіагностику для підтвердження діагнозу 
певної лізосомної патології. Діагноз ЛХН було 
підтверджено в 71 пацієнта (табл. 2).

Аналіз результатів ТШХ олігосахаридів 
у пацієнтів із підтвердженим діагнозом 
ЛХН дозволив оцінити спектр специфічних 
олігосахаридних фракцій, характерний для різної 
лізосомної патології і на основі цього аналізу виз-

Рис. 1. ТШХ олігосахаридів сечі дітей раннього 
віку: 1 – зразок, взятий в дитини віком 21 день; 
2 – стандарт лактози; 3 – зразок, взятий в ди-
тини віком 6 місяців

1            2           3

– 0,76
– 0,68
– 0,59
– 0,49
– 0,38
– 0,29
– 0,20
– 0,15

– лактоза

Рис. 2. ТШХ олігосахаридів сечі дітей віком 
від 1 до 5 років та старших: 1 – дитина віком 
1,5 роки; 2 – дитина віком 5 років; 3 – стандарт 
лактози; 4 – дитина віком 9 років; 5 – особа 
37 років

1           2          3            4           5

– 0,88

– 0,53
– 0,47

– 0,35

– 0,21
– 0,17

– лактоза

Т а б л и ц я  1. Значення Rlac олігосахаридів у здо-
рових дітей

№ І група
(0–1 рік)

ІІ (1–5 років) та
ІІІ група (старше 5 років)

1 0,86–0,90 0,87–0,91
2 0,69–0,76 –
3 0,63–0,68 –
4 0,55–0,63 0,53–0,63
5 0,47–0,50 0,47–0,50
6 0,36–0,42 0,34–0,42
7 0,29–0,33 –
8 0,20–0,28 0,20–0,28
9 0,15–0,21 0,15–0,21

експериментальні роботи
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начити критерії диференціальної діагностики 
ЛХН у пацієнтів з олігосахаридурією. 

На рис. 3 показано фрагменти ТШХ-
пластин зі спектрами олігосахаридів, виявлених 
у пацієнтів із підтвердженим діагнозом ЛХН. 

Аналізуючи спектр олігосахаридів, що виз-
начався в пацієнтів із підтвердженим діагнозом 
ЛХН, до уваги брали особливості клінічного 
перебігу кожного захворювання, а також вік 
пацієнта на момент обстеження. Всі пацієнти 
з GM1-гангліозидозом та галактосіалідозом на 
момент обстеження мали вік до 1 року, тоді як 

Т а б л и ц я  2. Лізосомні хвороби накопи-
чення, виявлені в пацієнтів із патологічною 
олігосахаридурією

Захворювання Кількість
пацієнтів

Мукополісахаридоз ІІ 30
GM1-гангліозидоз 20
Мукополісахаридоз І 17
Галактосіалідоз 1

Сіалідоз 1
α-манозидоз 1
Мукополісахаридоз ІVВ 1

Рис. 3. ТШХ олігосахаридів сечі пацієнтів різного віку з ЛХН: 1 – стандарт лактози; 2 – GM1-
гангліозидоз (4 міс.); 3 – галактосіалідоз (7 міс.); 4 – сіалідоз (4 роки); 5 – α-манозидоз (5 років); 6 – 
мукополісахаридоз І; 7 – мукополісахаридоз ІІ (9 років); 8 – мукополісахаридоз ІVВ (7 років); 9 – здоро-
ва дитина до першого року життя; 10 – здорова дитина 6 років

пацієнти з підтвердженим діагнозом інших ЛХН 
на момент обстеження були старше 1 року. Тому 
значення Rlac для виявлених у пацієнтів фракцій 
олігосахаридів порівнювали із фракціями, ха-
рактерними для фізіологічної олігосахаридурії в 
дітей відповідного віку (табл. 3, 4). 

Аналіз одержаних результатів показав, що 
для ЛХН, які супроводжувались патологічною 
олігосахаридурією, характерним є накопичення 
різних фракцій олігосахаридів, але діагностично 
значимими є фракції, які не зустрічаються 
в контрольних зразках здорових осіб. Так, у 
пацієнтів із сіалідозом спостерігалась наявність 
специфічних фракцій олігосахаридів в регіоні 
Rlac 0,20 та 0,75 за відсутності будь-яких інших 
фракцій. За α-манозидозу спостерігалась 
екскреція цілої низки різних за рухливістю 
олігосахаридів зі значенням Rlac від 0,043 до 
0,7, що нехарактерно для здорових осіб старшої 
вікової групи. Але не всі ЛХН характеризу-
валися наявністю унікальних специфічних 
патологічних фракцій олігосахаридів. 
Так, у пацієнтів з GM1-гангліозидозом, 
галактосіалідозом та мукополісахаридозом І, ІІ 
та IV B типу на ТШХ-пластині візуалізувались 
характерні, добре пофарбовані групи 
патологічних фракцій олігосахаридів зі значен-
нями Rlac < 0,15, що відповідають важким довго-

1            2           3             4           5           6            7           8          9           10
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*Жирним шрифтом виділено фракції, які не зустрічаються в здорових осіб відповідної вікової категорії; МПС – 
мукополісахаридоз.

Т а б л и ц я  3. Значення Rlac фракцій олігосахаридів сечі в пацієнтів із ЛХН до 1 року

Т а б л и ц я  4. Значення Rlac фракцій олігосахаридів сечі в пацієнтів із ЛХН старше 1 року

*Жирним шрифтом виділено фракції, які не зустрічаються в здорових осіб відповідної вікової категорії.

Контроль (до 1-го року) GM1-гангліозидоз (n = 20) Галактосіалідоз (n = 1)
0,86–0,90 – 0,90
0,69–0,76 0,69–0,71 0,69
0,63–0,68 – –
0,55–0,63 0,59–0,62 0,59
0,47–0,50 0,49–0,50 0,49
0,36–0,42 0,40–0,42 –
0,29–0,33 0,30–0,33 –
0,20–0,28 – –
0,15–0,21 – 0,19

– 0,11–0,12* –
– – 0,08
– 0,043–0,047 0,046

Контроль 
(старше
1 року)

Сіалідоз (n = 1) Манозидоз 
(n = 1) МПС І (n = 17) МПС ІІ (n = 30) МПС IV (n = 1)

0,87–0,91 – – – – –
– 0,75* 0,70 0,69–0,71 – –

0,53–0,63 – 0,58 – – –
0,47–0,50 – 0,49 – – 0,47

– – 0,38 – – –
0,34–0,42 – 0,35 0,36–0,38 0,36–0,38 0,34
0,20–0,28 – 0,28 – – –
0,15–0,21 0,20 0,20 – 0,20–0,21 –

– – 0,11 – – –
– – 0,08 0,07–0,09 0,07–0,09 0,09
– – 0,043 – – –

ланцюговим олігосахаридам, імовірно гепта- та 
октасахаридам, відсутнім у здорових осіб всіх 
вікових груп [2]. Але виявлені в цих пацієнтів 
спектри олігосахаридів були подібними один до 
одного, що не давало змогу розрізнити ці захво-
рювання між собою.

Таким чином, на підставі проведених 
досліджень нами було сформульовано низки 

практичних рекомендацій щодо інтерпретації 
результатів ТШХ олігосахаридів у пацієнтів із 
підозрою на наявність ЛХН:

1. За проведення ТШХ олігосахаридів сечі 
обов’язковим є нанесення на пластину пара-
лельно з досліджуваними зразками та розчином 
референтної речовини (10%-й розчин лактози) 
двох контрольних зразків сечі дітей до та стар-

експериментальні роботи
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ше одного року. Контрольні зразки сечі отриму-
ють за стандартним методом зливної сечі осіб 
відповідного віку [6].

2. інтерпретація результату ТШХ 
олігосахаридів пацієнта обов’язково має прово-
дитись у порівнянні з результатом контрольного 
зразка відповідної вікової категорії.

3. у більшості здорових дітей до одного 
року життя спостерігається екскреція великої 
кількості олігосахаридів з Rlac > 0,15, що можна 
вважати за фізіологічну олігосахаридурію дітей 
раннього віку.

4. в переважної більшості здорових дітей 
старше одного року відмічається незначна 
олігосахаридурія, яка обумовлена особливо-
стями метаболізму; спектр олігосахаридів у 
зразках сечі здорових дітей віком від одного до 
п’яти років і осіб старше п’яти років подібний та 
має однакові значення відносного коефіцієнта 
рухливості (Rlac), тому не має різниці в 
інтерпретації результатів дослідження зразків 
цих вікових категорій.

5. рішення про наявність у пацієнта 
патологічної олігосахаридурії приймається на 
підставі виявлення фракцій, що не зустрічаються 
в здорових осіб відповідної вікової категорії, 
або за умови наявності на хроматограмі, 
пофарбованій орциновим реагентом, фракцій, 
які значно відрізняються від контрольних за 
інтенсивністю забарвлення або за кольором.

6. у всіх випадках виявлення 
патологічних фракцій олігосахаридів, невла-
стивих для зразків здорових осіб відповідної 
вікової категорії, необхідно застосовува-
ти діагностику, що підтверджує визначення 
первинного біохімічного дефекту методами 
ензимодіагностики в сироватці, лейкоцитах або 
культурі фібробластів шкіри, а також за допомо-
гою молекулярно-генетичного аналізу.

Діагностика, що підтверджує ЛХН, 
базується на сучасних методах ензимо- і 
молекулярної діагностики, доступних лише в 

одиничних спеціалізованих лабораторіях, тому 
що потребують значних фінансових витрат та 
великого досвіду. Цим обумовлена необхідність 
раціонального відбору пацієнтів із високою 
ймовірністю ЛХН шляхом впровадження ефек-
тивних засобів селективного біохімічного 
скринінгу цієї патології в регіонах країни. До-
тримання сформульованих нами рекомендацій 
за інтерпретації результатів селективного 
біохімічного скринінгу ЛХН, які супроводжу-
ються патологічною олігосахаридурією, дозво-
лить забезпечити широке використання цього 
методу, знизити ймовірність хибнопозитивної 
діагностики ЛХН і, як наслідок, раціональніше 
застосовувати високовартісні методи 
підтверджувальної діагностики цієї групи спад-
кових захворювань для підвищення якості на-
дання медичної допомоги хворим.

Таким чином, можна дійти таких висновків:
1. За інтерпретації результатів ТШХ 

олігосахаридів у пацієнтів із підозрою на 
наявність ЛХН необхідно враховувати наявність 
фізіологічної олігосахаридурії в дітей різних 
вікових категорій.

2. Патологічна олігосахаридурія, обумов-
лена різними формами ЛХН, характеризується 
наявністю специфічних фракцій олігосахаридів, 
які не зустрічаються в здорових осіб відповідної 
вікової категорії.

3. Обмеженням використання методу 
ТШХ олігосахаридів є його неспецифічність 
щодо окремих лізосомних захворювань, що 
обумовлює доцільність використання методу 
ТШХ олігосахаридів сечі лише для первинного 
біохімічного скринінгу пацієнтів із підозрою на 
лізосомну патологію.

4. У всіх випадках виявлення позитивних 
результатів аналізу олігосахаридів сечі методом 
ТШХ потрібне підтвердження діагнозу щляхом 
виявлення первинного біохімічного або гене-
тичного дефекту.
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Олигосахариды представляют собой класс 
полимерных углеводов, входящих в состав 
гликозидной части молекул гликопротеинов 
и гликолипидов. Нарушение функции лизосо-
мальных гидролаз при лизосомных болезнях 
накопления (ЛБН) приводит к частичному или 
полному отсутствию деградации определенных 
гликопротеинов и гликолипидов и, как след-
ствие, к накоплению в лизосомах клеток харак-
терных олигосахаридных цепей и повышению 
их экскреции с мочой. Целью нашей работы был 
детальный анализ результатов тонкослойной 
хроматографии (ТСХ) олигосахаридов мочи у 
здоровых лиц разных возрастных групп и у па-
циентов с ЛБН для разработки практических 
рекомендаций относительно дифференциации 
нормы и патологии при селективном биохими-
ческом скрининге ЛБН. Полученные результаты 
показали, что у большинства здоровых лиц на 
ТСХ-пластинах отмечалась незначительная экс-
креция целого ряда олигосахаридов с Rlac > 0,15, 
что можно характеризовать как физиологиче-
скую олигосахаридурию, которая обусловлена 
особенностями пищевого рациона детей разного 
возраста и метаболизма в лизосомах. Поэтому 
при интерпретации образцов мочи пациентов с 
подозрением на наличие ЛБН диагностически 
значимым на ТСХ-пластинах является наличие 
групп олигосахаридов, которые не встречаются 
в образцах здоровых лиц, а также все фракции 
со значением Rlac < 0,15.

К л ю ч е в ы е  с л о в а: олигосахариды, 
ТСХ, олигосахаридурия, лизосомные болезни 
накопления.
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Oligosaccharides are a class of polymeric car-
bohydrates, which are constituents of a glycoside 
portion of glycoprotein and glycolipid molecules. 
The lysosomal hydrolase dysfunction due to lysoso-
mal storage disorders results in partial or complete 
failure of degradation of some glycoproteins and 
glycolipids, causing the accumulation of specific 
undegraded substrates in the lysosomes of cells, the 
formation of the great number of oligosaccharide 
chains and their increased excretion with urine. Our 
work was aimed at detailed study of the specifici-
ties of interpreting the results of thin-layer chroma-
tography (TLC) of urine oligosaccharides in healthy 
persons of different age groups with the purpose of 
further application of these data while differentiat-
ing the norm and pathology in the course of primary 
selective screening of lysosomal storage disorders. 
The results obtained demonstrated that TLC plates 
for the majority of healthy persons had insignificant 
excretion of a number of oligosaccharides (from 
monosaccharides to hexasaccharides) with Rlac 
> 0.15, which can be characterized as physiological 
oligosacchariduria, conditioned by the metabolism 
specificities in lysosomes. Therefore while interpret-
ing the urine samples of patients with the suspected 
lysosomal storage disorder it is diagnostically rea-
sonable to examine the TLC plates for the presence 
of both oligosaccharide groups, absent in the sam-
ples of healthy persons, and all the fractions with 
Rlac < 0.15.
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